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Cet enfant de 8 ans (fig. 1) est amene en consultation a un 
medecin franqais dans la plaine de la Deh Sabz , au nord de Kaboul, 
par son grand-pere. II est atteint dune poikilodermie diffuse (plus 
importante sur les avant-bras et les jambes) et, au visage , cle multiples 
lesions evoquant des carcinomes basocellulaires ainsi que des cicatrices 
atrophiques et un delabrement tissulaire majeur. II existe aussi des 
manifestations oculaires associant photophobie manfeste , ectropions 
avec ulcerations palpebrales, keratite et cataracte bilaterales. Uexamen 
de sa petite soeur (fig 2) revele des macules hyperpigmentees du visage 
(lentigines). Uinterrogatoire du grand-pere nous apprend que ce sont 
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des kushis • clan de nomades qui migrent dans le sud de VAfghanistan 
ou au Pakistan Ihiver et reviennent au nord dupays Fete. 1/s vivent 
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en quasi-autarcie \ sans e change avec le reste de la population. Au sein 
de cette « families 32 erf ants sont decedes de cette maladie au cours 
des dix demieres annees. 


► 


LA REVUE DU PRATICIEN, VOL. 57, 15 SEPTEMBRE 2007 


1401 





TOUS DROITS RESERVES - LA REVUE DU PRATICIEN 


L'lMAGE 



Le xeroderma pigmentosum, maladie autosomique recessive, est 
cause par un defaut du systeme de reparation-excision de PADN 
conduisant a une hypersensibitite cellulaire aux radiations 
ultraviolettcs. Son incidence est de 1/1 000000 en Amerique 
du Nord et en Europe contre 1/100 000 au Japon et au Proche- 
Orient. La gravite et la variete des tableaux cliniques varient 
selon le gene en cause (sept genes sont connus) et le type de 
mutation. 1 Des lesions eiythemateuses sur les zones photo-exposees 
apparaissent des les premiers mois de vie suivies de lentigines, 
de xerose et de poildlodermie qui temoignent d un vieiUissement 
cutane accelere. La photophobie, signe inaugural, precede 
conjonctivite, keratite et cataracte. Des atteintes neurologiques 
sont presentes dans 40 % des cas : spasticite, neuropathie 
peripherique, surditc, et retard mental essentiellement 2 La frequence 
des cancers cutanes et oculaires est 1 000 fois superieure 
a la normale : epitheliomas spino- ou basocellulaires tout d’abord 
puis melanomes matins plus tardivement. 2 Li nei deuce des cancers 
sotides (tumeurs cerebrales le plus souvent) est aussi plus elevee. 
Le seul traitement est la protection la plus complete possible 
vis-a-vis de la lumiere associee a une surveillance clinique accrue 
et au traitement des tumeurs. Le pronostic, dramatique, est domine 
par les carcinomes spinocellulaires et les melanomes matins 
metastatiques : deux enfants sur trois meurent avant Page adulte. 1 
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